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Ley nacional 26.279 (2007) de Pesquisa Neonatal estableció: 


Artículo 12 establece la obligatoriedad de realizar, en neonatología, los estudios para 
la detección y posterior tratamiento de fenilcetonuria, hipotiroidismo neonatal, 
fibrosis quística, galactosemia, hiperplasia suprarrenal congénita, deficiencia de 
biotinidasa, retinopatía del prematuro, chagas y sífilis; en establecimientos públicos y 
privados de la República Argentina en los que se atiendan partos o recién nacidos. 


Modificaciones solicitadas en el 2020 
Incorporar: 


e  Oximetría de pulso: para evaluar cardiopatías congénitas asintomáticas 
detectables 


e Reflejo rojo: para la detección de enfermedades visuales 
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Las enfermedades que se analizan en este estudio son trastornos genéticos, 
metabólicos o endocrinos. 


Se caracterizan por ser enfermedades graves y de baja prevalencia que inicialmente 
que no presentan síntomas. 
Criterios de inclusión de una enfermedad en la pesquisa: 

v Existencia de una prueba fidedigna 

v Tratamiento efectivo para la enfermedad 

v Que la condición, si no es tratada, produzca daño severo 

v Accesible a la población 


El objetivo es identificarlas antes del desarrollo de síntomas e iniciar el tratamiento 
temprano para minimizar o evitar los trastornos a largo plazo. / 


Universal y gratuita 
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Pesquisa metabólica 


HIPOTIROIDISMO 


DÉFICIT DE FIBROSIS 
BIOTINIDASA QUÍSTICA 


PESQUISA 
METABÓLICA 


HIPERPLASIA 
SUPRARRENAL FENILCETONURIA 
CONGÉNITA 


GALACTOSEMIA 


Ga ZA 


“Toma adecuada de la muestra 


A 


Se toma del talón del bebé (prueba del talón). 


Antes del egreso del hospital no antes de las 
(entre las 48h y 5 días). 


24h recibiendo alimentación (si c 
constancia) 


Datos de relevancia 
Cotrimoxazol (famij a / Benzilpenicilina, 
interfieren cos e N 40 de biotinidasa. 


No 


ente alta para identificar a aquellos que 
Fad — pocos falsos negativos 


fd: pocos falsos positivos 


MSAL.DNMI. Programa nacional de fortalecimiento de la detección precoz de enfermedades Congénitas (2011 
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Cuándo se realiza una segunda muestra 


Paciente derivado de otro centro aunque tenga su primer test realizado en N 
el lugar de origen. N 


Paciente sometido a plasmaféresis o transfusión sanguínea después de 7 
días. 


Prematuros < 35 semanas: repetir la muestra a las 15 días o hasta las 37 
semanas. 


Peso < 1500 g hasta que alcanzar los 2000 g. 


Gemelos: repetir muestra a los 15 días de la primera aunque los resultados 
sean normales. Pueden enmascararse casos positivos por el intercambio - 
de sangre de los niños. Y; 


S 


FALSOS POSITIVOS FALSOS NEGATIVOS Ñ 


\ 
N 


Muestra de sangre en papel filtro con Muestra de sangre insuficiente en papel 
doble gota . filtro. 


Muestra contaminada con soluciones Muestra de sangre mal clasificada en el 
alimentarias u otros que contengan procesamiento. 


proteinas. Muestra de sangre en papel filtro de 


RN patológico o prematuro alimentados recién nacido con tratamiento de 
con fórmulas hiperproteicas (parenteral, antibióticos y en que no se solicitó una 
enteral). 2da muestra. 


Muestra de sangre recogida en capilar y Muestra tomada antes de los 7 días de la : 
puesta en tarjeta papel filtro. realizada una transfusión. 
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Importancia de la detección precoz: 


e Detección individual con test anormal 

e Diagnóstico definitivo con pruebas confirmatorias 
Educación, consejo genético y apoyo a las familias 
Seguimiento y tratamiento de los pacientes 


Evaluación sistemática de la evolución 


Kemper, Alex R et al. Pediatrics vol. 144,6 (2019): e20190904. doi:10.1542/p 


Hipotiroidismo 


Causas: agenesia, ectopia o hipoplasia tiroidea (85 a 90%) o dishormonogénesis. 
Frecuencia: 1:2.500 RNV 

Retardo mental 

Alteraciones de crecimiento 

Síntomas clásicos de hipometabolismo: 

Llanto ronco 

Macroglosia, ojos abotagados 

Piel seca y fría 

Bradicardia OTSH ( ) eT4 
Hipotermia X ers 
Letargo 

Ictericia prolongada Hipotiroidismo 
Hernia umbilical 

Distensión abdominal, etc. 
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Fenilcetonuria 


+ Herencia AR -1/4000 y 1/14000 recién nacidos. 


e Concentración elevada del AA esencial Fenilalanina. 


Ausencia de fenilalanina hidrolasa Convulsiones 
m fenilalanina — — || Tirosina Retardo mental 


Fenilalanina/tirosina > a 3 — daño neurológico Olor a humedad 


Hipertonía 


Fase tónica 


Tratamiento: 


Fórmulas lácteas libres de fenilalanina 
complementada con leche materna 


Dieta libre de alimentos de origen 
animal 


Déficit de Biotinidasa 


Herencia AR -Es un error congénito del 
metabolismo 

Causada por la mutación del gen BTD (3p25) 
que resultan en una actividad reducida o 
ausente de la biotinidasa (enzima que recicla 
la biotina libre). 


Frecuencia: 1/45000 RNV 


Tratamiento: suplementos de biotina oral en 


forma libre, no unida a proteínas 
Convulsiones 


Pérdida de la audición y la vista 
Ataxia 

Apneas 

Acidosis láctica y cetoacidosis 
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Fibrosis quística 


Sudor salado 


Afecta a la proteína transportadora de membrana 
(CFTR) relacionada con el transporte de ¡ones 
cloruro en las células epiteliales. 


Herencia AR -1/2500 RNV 


Tratamiento: apoyo multidisciplinario (antibióticos, 
mucolíticos, corticoides inhalatorios, antiinflamato- 
rios, enzimas pancráticas, apoyo nutricional, etc) 
Malabsorción intestinal 


Retraso de Py 

crecimiento 

Esteatorrea 

Déficit nutricional y y 

Íleo meconial ¿DY 
Insuficiencia pancreática Moco en las vías aéreas 


y NE Infecciones recurrentes 
— i Pseudomona y Staphyl 


La pesquisa neonatal está enfocada en la detección temprana del defecto enzimático más frecuente: 
la deficiencia de la enzima 21-hidroxilasa, que da cuenta del 90- 95% de los casos de HSC. 


Herencia AR — Incidencia en Argentina (BsAs): 1/8937* 
La prevalencia aproximada en nuestro país es de 1 en 18.000 recién nacidos. 


Tratamiento: administración de la o las hormonas faltantes (hidrocortisona) 


Síndrome perdedor de sal 
Mal progreso de peso 
Rechazo alimentario 
Vómitos 
Deshidratación hiponatrémica 
Hiperkalemia 
Irritabilidad o letargo 
Shock 


Genitales ambiguos 


17-alfa-hidroxi progesterona A Ì Macrogenitalismo progresi 
S NÑ (pseudopubertad preco 


los varones) f 
N J cortisol y Vandrógenos 
S iatric Endocrinology & Metabolism, 21, 73-78 (2008) aldosterona 


na.gob.ar/salud/glosario/pesquisaneonatalHt:”:text=Prevalencia%20al%20nacimiento%3A%20aproximadamente%201,producción%20de%20las%20hormon 0 
a.gob.ar/salud/gl /pesq p P! as: 
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GALACTOSEMIA 


Déficit de Galactosa-1-fosfato uridiltransferasa (GALT): no se puede transformar el monosacárido 
Galactosa en glucosa, ocasionando la acumulación de Galactosa 1 fosfato 


Herencia AR — Frecuencia 1/60000 RNV 


La galactosa proviene principalmente de la leche y derivados 
e  (Galactosa + Glucosa) yd = 


Tratamiento: VGalactosa 1 fosfato 


e fórmulas suplementadas g T ) 
e con calcio, vitaminas y minerales. ` . 20 
Nefropatia proximal 
+ Suspender derivados lácteos o con lactosa ) y 


Hepatomegalia 
Hipoglucemia, Ascitis 
Diarrea 


convulsiones Ictericia colestática 


¡¡¡Muchas gracias!!! 


www.fundasamin.org.ar 


